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ABSTRACT 

 

 

ÚJ LEHETŐSÉG A KRÓNIKUS LIMFOCITÁS LEUKÉMIA 

MOLEKULÁRIS DIAGNOSZTIKÁJÁBAN: A TP53 

MUTÁCIÓANALÍZIS JELENTŐSÉGE 

 

Fésüs Viktória1, Marosvári Dóra1, Alpár Donát1, Király Péter Attila1, 

Egyed Miklós2, Gurbity Tímea3, Borbényi Zita3, Matolcsy András1, 

Bödör Csaba1 
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Bevezetés: A krónikus limfocitás leukémia (CLL) agresszív klinikai 

lefolyásának hátterében döntően a daganatos sejtek TP53 defektusa 

áll, melyet a 17p kromoszóma régió deléciója mellett a TP53 génben 

kialakuló mutációk is okozhatnak. Az új terápiás modalitások 

megjelenésének köszönhetően már e betegcsoportban is 

rendelkezésre áll hatékony célzott terápia, ezért kiemelt jelentőséggel 

bír ezen betegek azonosítása, amihez a 17p deléció vizsgálata mellett 

elengedhetetlen a TP53 gén mutációanalízise is. Egészen mostanáig 

hazánkban nem volt elérhető a TP53 mutációk kimutatására 

alkalmas vizsgálat, így a TP53 defektust hordozó betegek közel 

harmada nem került azonosításra.  

Célkitűzés: Munkánk során célul tűztük ki a TP53 mutációk 

kimutatására alkalmas diagnosztikus eljárás beállítását, amely a 17p 

deléciót detektáló FISH vizsgálatot kiegészítve valamennyi TP53 

defektust hordozó beteg azonosítására alkalmas. 

Anyag és Módszer: Összesen 181 CLL-ben szenvedő beteg DNS 

mintáján végeztük el a TP53 gén teljes kódoló régiójának 

mutációanalízisét. A szekvenálási eljárást az Európai LeukemiaNet 

CLL munkacsoportja (ERIC) által közölt nemzetközi ajánlás alapján 

dolgoztuk ki. 

Eredmények: A betegek 11,6%-ában (21/181) azonosítottunk 

mutációt a TP53 génben. A 21 betegben összesen 25 mutációt 

detektáltunk. A mutáns betegek 53%-ában a TP53 mutáció 17p 

delécióval társult, azonban az esetek 47%-ában a TP53 mutáció 

önállóan, 17p deléció nélkül fordult elő. 

Következtetés: Munkánk során hazánkban elsőként sikeresen 

állítottuk be a TP53 mutációk rutinszerű kimutatására alkalmas 

szekvenálási eljárást. A FISH vizsgálat mellett elvégzett 

mutációanalízis segítségével ezáltal lehetőség nyílik a TP53 

defektust hordozó betegcsoport hiánytalan azonosítására, segítséget 

nyújtva ezzel az optimális terápiás stratégia megválasztásához.  

 


